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Delecion

= Elsindrome 22gll.2 es considerada como enfermedad rara causada por una delecién ( pequeno fragmento faltante del
cromosoma 22).

= Esta afeccidén varia en su gravedad y en la cantidad de sistemas corporales afectados.

= Las areas mas comunmente afectadas son el corazon, el paladar, habla, aprendizaje y comportamiento.

Duplicaciéon

= También encontramos casos de duplicacidén del cromosoma 22, las manifestaciones son habitualmente més leves y menos
reconocibles, por lo que puede pasar desapercibida.

= Las informaciones respecto a la duplicaciéon del cromosoma 22 son bastantes recientes, por lo que aun se desconoce con
exactitud el abanico de problemas médicos que puede producir la duplicacidon y sus efectos a largo plazo. Los
profesionales implicados en la valoracién y seguimiento de estos pacientes son los mismos que atienden a pacientes con
la delecidn.

En este dossier nos centramos en los estudios clinicos y comportamentales de los pacientes con delecion del
cromosoma 22. Conocido como Sindrome 22q.11.2
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= El sindrome 22q.11.2 es una microdelecién del cromosoma 22.

entre 85 — 90 % tienen origen novo, siendo heredadas de forma autosémica dominante en torno al
15 %.

Afectaa 1 cada 2000.

= El amplio espectro de fenotipos clinicos que abarca el sindrome estaba previamente dividido
en diferentes sindromes (sindrome de DiGeorge, sindrome velocardiofacial, sindrome
cardiofacial) pero ahora se sabe que son etiolégicamente idénticas y son denominadas como DS
22q11.2.

= Presentan hasta 200 manifestaciones clinicas a lo largo de la vida de los afectados.
= El diagnéstico se realiza mediante técnica de hibridacion fluorescente in situ (FISH).

= A pesar de que la mayoria de los casos son de novo, la enfermedad tiene un patrén de herencia
autosémico dominante, lo que significa que el 50% de la descendencia hereda la mutacién.
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MANIFESTACIONES
CLINICAS
Y
COMPORTAMIENTO

Cardiopatias congénitas

Dificultades en alimentacién
Trastorno del sistema inmunitario
Alteraciones en el paladar
Hipocalcemia ( regulaciéon del calcio)
Defecto de refraccidén

Retraso psicomotor

Dificultades auditivas

Trastornos psicoldgicos

Retraso en la adquisicion del lenguaje
Déficit de atencidén

Déficit en funciones ejecutivas
Déficit cognitivos

Déficit social y afectivo

Trastornos obsesivos compulsivos

Trastornos de ansiedad
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AUSENCIASY

FATIGA
ESCOLAR

Los numerosos controles médicos y las cirugias adicionales
aumentan el nimero de ausencias a clase, repercutiendo en su
rendimiento académico y presioén social por llegar a objetivos
minimos.

En casos bastante frecuentes, la presencia de
inmunodeficiencias puede causar mayor susceptibilidad a las
infecciones.

La ansiedad y fatiga escolar producen fobia escolar .

Es primordial el trabajo conjunto con el nifios, los padres y
docentes para comunicar ausencias por razones meédicas.

Los equipos docentes deberan proporcionar ayuda adicional, con
el uso de agenda con el fin de poner al dia al alumno de las
actividades de clase, evaluaciones o fechas importantes.
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SALUD MENTAL

LO QUE NECESITAS SABER

Muestran ansiedad en situaciones
cotidianas.

Es posible que no muestren signos
de angustias tipicos.

Dificultad en el reconocimiento de
emociones.

Posibles situaciones de Bullying.

LO OUE PUEDES HACER

Proporcione opciones para reducir
la sobrecarga sensorial (un espacio
silencioso, posibilidad de salir del
aula y descomprimirse)

Siempre que sea posible, brinde
apoyo lingiiistico en el aula para
facilitar el seguimiento de los
procedimientos y comprender las
expectativas

TRASTORNOS

TDAH

TRASTORNOS
ESPECTRO AUTISTA

TRASTORNOS DE
ANSIEDAD
GENERALIZADA

FOBIAS
ESPECIFICAS

DEPRESION

ESQUIZOFRENIA

TRASTORNO
OBSESIVO
COMPULSIVO

Myriam Martinez Duarte

PREVALENCIAS
30% - 45%
14% - 50%

11% - 29%

23% - 68%

6% - 20%
24 %
16% 34 %
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AREA DE

COMUNICACION,
LENGUAJEY HABLA

Gran prevalencia en dificultades del habla y del lenguaje.

En torno al 90% de la poblacién del grupo de delecién
22g.11 manifiestan:

= Deficiencias especificas del lenguaje (40%).

Dificultades del lenguaje receptivo y expresivo.
= Apraxia.

= Dispraxia.

= Dificultades en la voz (tono, volumen, control).
= Forma de hablar hipernasal (75%).

= Insuficiencia velofaringea (VPI). VPI es una condicién en
la cual el paladar blando no se cierra correctamente, lo
que resulta en que la cavidad oral no separe
completamente de la cavidad nasal durante el habla.

anananananan

2q.:)>Andalucia

MMD 2

Myriam Martinez Duarte = Asociacién 22q.11.2 Andalucia



DIFICULTADES EN LENGUA]JE
EN EL AULA SETRADUCE EN :
= Dificultad para comunicarse.

= Tareas que se entregan con retraso o que directamente faltan y/o a trabajos incompleto.

Trabajo que se intenta hacer, pero se realiza de manera incorrecta.

Silencio/falta de participacién en clase - falta de preguntas.

Dificultad para repetir conceptos.

= Mayor dominio de lenguaje expresivo, enmascarando graves dificultades en lenguaje receptivo.

= Conductas ansiosas y esteriotipadas

¢ QUE PODEMOS HACER ANTE LAS DIFICULTADES DEL LENGUAJE EXPRESIVO Y EL LENGUAJE RECEPTIVO?
LENGUAJE RECEPTIVO

®= Reduzca la velocidad de transmisién y el largo de la oracién tanto oral como escrito.
= Haga pausas breves(1-2 segundos) entre cada item de informacioén, sobre todo en la toma de apuntes y dictados.
= Proporcione instrucciones orales en orden secuencial (es decir, qué viene primero, siguiente y
Ultimo).

= Repita y, si es necesario, luego reformule.

Sindrome

2q.:)>Andalucia

= Use ayudas visuales. ry
MMD 2

Myriam Martinez Duarte = Asociacién 22q.11.2 Andalucia



LENGUAJE EXPRESIVO

Vincule el vocabulario curricular nuevo a la experiencia de la vida real del nifio

Utilice preguntas de alternativas, EVITE preguntas simples como ¢ qué?, i por qué ?, 4 si o no?.
Utiliza en el aula Mapa Mentales.
Practica conexiones semanticas cuando enseiie nuevas palabras.

Por ejemplo;

1
2
3.
4

Describe.

;Doénde podrias encontrarlo?.
¢ Para qué sirve?.

sQué otra cosa es como eso?.

Tenga muros de palabras en el aula ( emociones, conectores, determinantes etc ).

En una narracién escrita/ oral apoye con tarjetas de preguntas ( ¢ qué pasé primero, ;donde
ocurrio?).
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= La mayoria de los nifios con delecidén 22q tendran un
buen ritmo lector en cambio tienen dificultades en la
decodificacién de la lectura, comprometiendo la

. QUE PODEMOS HACER EN EL AULA?

= Fomentarse la adquisicidén de vocabulario visual, junto
con un enfoque tradicional basado en la fonética.

CO].V.[PRE:N'SION = Utilice instrucciones directas

LECTORA = Proporcione “ pistas’” a modo de guia (  cOmo se sentia
el personaje?, ; donde ocurre la historia?)

= Proporcione orientacién sobre cédmo se siente un

personaje o lo que puede estar pensando. Favoreciendo
la reflexién.
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¢ POR QUE CUESTAN LAS MATES?

Deéficits en areas de procesamiento
no verbal, destrezas viso-
espaciales, memoria verbal

compleja, atencién, memoria de
trabajo/operativa, memoria viso-

espacial y
matematicas.

En delecidén de 22q.11.2, el desarrollo de aprendizaje en el area de matematicas
incluye dificultades en:

= Comprender y representar cantidades y acceder al significado numeérico

= Pueden mostrar una adecuada recopilacion de datos, mientras que el desarrollo
de estrategias de procedimiento presentan dificultades

¢ QUE PODEMOS HACER?
= Ensefiar estrategias con un enfoque guiado

= Proporcione una plantilla para problemas complejos o de varios pasos; desglose
los pasos

= Ayuda ensefiar los conceptos de aritmética y las asociaciones entre numeros y
cantidades. Por ejemplo, usando un juego de mesa en el que se mueven las
piezas del juego alrededor de un tablero.

= Alinee los numeros para realizar calculos.

= TUtilice el aprendizaje activo para enseilar conceptos,
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ESTILO DE

APRENDIZAJE

Ordenado y analitico.
Prefieren explicaciones légicas.

Instrucciones especificas, dificultas en pensamiento
abstracto.

Serias dificultades en actividades con dos
interrogantes.

Dificultad para pedir ayuda.
Tienden a esperar instrucciones.

Dificultades para interpretar el humor, el lenguaje
abstracto y la comunicacién sutil no verbal.
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Atencion IMemoria

= Es comun la presencia de dificultades en

= El diagnéstico de trastorno por déficit de memoria de trabajo: esta es la capacidad

atencién (predominantemente el subtipo : ,
de almacenar y, simultaneamente, procesar

inatento”) es comun en delecion 22q.11.2. informacién. Esto afecta la capacidad de

= Prestan mayor atencién a los detalles pero no llevar a cabo con éxito tareas cotidianas, asi
al todo. como también la resolucién de problemas en
Dificultad para concentrarse en las tareas. general, ya que a los nifios les resulta dificil

integrar la informacién y reunirla en una
estructura significativa.
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= Los déficits en esta area pueden ocasionar que los nifios presenten
dificultades para recordar, procesar y organizar la informacién de
manera eficiente.

= Las dificultades de la funcién ejecutiva pueden causar problemas en
matematicas de mayor complejidad o en la comprensién de lectura.

= Las dificultades en esta area también afectan las interacciones
sociales debido a la dificultad en la programacion y ejecucion
de planes.

Las dificultades de la funcién

ejecutiva es el area que mas

necesita ser trabajada en

SD22q.11.2 /\ D
Viéndose afecta la planificacidn, ¢ m RESPUESTA

ADECUADA

* FUNCIONES EJECUTIVAS
ESTIMULO *MEMORIA TRABAIO ~ =
SLENGUAJE INTERNO ' \

*INHIBICION EMOCIONAL Y
MOTIVACION
*PLANIFICACION Y RESOLUCION DE

SROBERAS RESPUESTA

pensamiento flexible y la

comprensién de ideas abstractas.

IMPULSIVA
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AUTOESTIMAY

HABILIDADES
SOCIALES

Dificultad para relacionarse con iguales, tienden a
relacionarse mejor con adultos o nifios mas pequeios.

Inmadurez social
Amabilidad

Lealtad ( hasta extremos)
Necesidad de agradar
Tendencia al aislamiento
Poca expresividad facial

Inestabilidad emocional

Facilmente frustrables

Baja autoestima
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AREAS DE MAYOR DOMINIO

AREAS CON NECESIDAD DE

INTERVENCION

Aprendizaje y memoria mediante repeticiéon
verbal.

Capacidad para recordar informaciéon
correctamente codificada.

Memoria de largo plazo.

Ortografia y gramatica.

Destrezas informaticas.

Velocidad en el procesamiento de la escritura
Destrezas cineestéticas (como el baile o el karate)
Sin embargo, es habitual la presencia de tono
muscular bajo.

Ritmo y talento musical.

Predisposicién a aprender, destaca la gran
capacidad de esfuerzo e interés en mejorar. En
cambio dado los pocos resultados académicos la
frustracidén hace perder interés. Siendo tratados
como nifios “ vagos” y sin interés.

Lenguaje: tanto receptivo como el expresivo.
Destreza y memoria viso-espacial.
Procesamiento no verbal.

Razonamiento abstracto.

Destrezas de motricidad fina y gruesa.
Funcionamiento ejecutivo y adaptativo.
Funcionamiento social y emocional, incluidos altos
niveles de ansiedad.

Memoria verbal compleja.

Memoria de trabajo y codificacidn.
Lectocomprensidn.
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ADAPTACIONES

ENLA
METODOLOGIA

Simplificar las instrucciones escritas.

Marcar con color la informacién mas relevante y esencial en el
ejercicio, libro, pruebas de evaluacién ...

Usar esquemas.

Esquemas y/o guiones que enumeren como se realiza un
ejercicio.

Las orientaciones para un trabajo deben estar escritas en su
hoja o libreta.
Utilizacidon y revisar diariamente la agenda escolar.

Asegurarnos que el alumno ha entendido la tarea.

Cerciorarse que las preguntas no contestadas, no se deben a
una dificultad atencional.

Entregar el examen ya escrito (evitar el dictado de las
preguntas).
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Poder utilizar varios formatos de preguntes y respuestas.

(tipo test; verdadero/ falso,...).

Proporcionar una explicaciéon si ha habido una mala comprensién a la hora de leer la pregunta.
Poder utilizar otra hoja, para poder hacer célculos.

Introducir el uso de calculadora.

Uso de tablas de multiplicar.

Dejar utilizar goma de borrar o tipex.

En las preguntas, resaltar en negrita palabras claves.

No formular dos preguntas en una misma actividad. Desglose la informacién.

Dejar un espacio en blanco, debajo de cada pregunta para poder responder, sin tener que estar girando
todo el tiempo la hoja.

Poder elegir el papel a utilizar.

Permitir el uso de letra ligada o mayuscula.

Poder complementar la respuesta con algun dibujo o esquema.

Tener en cuenta el material alternativo (cuaderno, proyecto, trabajos, exposiciones orales).
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« www.22gandalucia.es

. facebook.com/asociacion22gandalucia

Teléfono: 655 904129

BUSCANOS

Correo: info@22gandalucia.es

Correo postal : C/ Agustin Lara 36, 18008. Granada
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